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 Streszczenie    
Cel pracy: Celem podjętych badań było zidentyﬁkowanie w grupie pacjentek z rozrostem endometrium najwcze-
śniejszych i specyﬁcznych zmian genetycznych, które można identyﬁkować z podwyższonym ryzykiem transforma-
cji nowotworowej, a także charakterystyka zmian genetycznych związanych z rozwiniętą formą nowotworu.
Materiał i metody: Badaniami objęto 44 pacjentki: w 5 przypadkach histopatologicznie nie potwierdzono cech 
rozrostu, w 26 przypadkach potwierdzono histopatologicznie rozrost endometrium, u 13 pacjentek zdiagnozowano 
raka błony śluzowej trzonu macicy.
Wyniki: Badania przeprowadzono przy użyciu mikromacierzy typu custom-made 4x180K ﬁrmy BlueGnome. 
W przypadkach bez rozrostu zdiagnozowaliśmy zmiany o charakterze CNV’s (Copy Number Variation), które z róż-
ną częstością występują w genomie populacji osób zdrowych. Istotne niezrównoważenie genomu zostało wykryte 
u 26 (100 %) pacjentek z rozpoznanymi rozrostami oraz u 11 (84, 6%) pacjentek z rozpoznanym rakiem endome-
trium. Wykryliśmy również dotąd nieopisywane zmiany zlokalizowane w charakterystycznych regionach genomu.
Wnioski: Technika aCGH jest efektywnym narzędziem do analizy aberracji chromosomowych. Badanie niestabil-
ności chromosomowej, czyli określenie rodzaju i zakresu zmian w chromosomach, jest badaniem pozwalającym 
ustalić regiony krytyczne, a co za tym idzie zidentyﬁkować geny lub grupy genów ważne dla powstawania i rozwoju 
raka endometrium. W oparciu o przeprowadzone badania zaproponowaliśmy hipotetyczny model sekwencji zmian 
genetycznych towarzyszących wielostopniowemu procesowi transformacji nowotworowej endometrium. Schemat 
przedstawia Rycina 2.
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 Abstract
Objective: The main goal of our study was to identify the earliest and speciﬁc genetic changes which could be 
associated with an increased risk of neoplastic transformation in a group of patients with endometrial hyperplasia. 
Another goal was to characterize genetic changes associated with advanced forms of cancer.
Material and methods: The study involved forty-four (44) female patients, including ﬁve (5) patients with no 
histopathologically conﬁrmed hyperplastic features, twenty-six (26) patients with histopathologically conﬁrmed en-
dometrial hyperplasia, and thirteen (13) patients with diagnosed carcinoma of the endometrium. The study was 
conducted using a custom-made 4x180K microarray of BlueGnome. 
Results: Copy number variations (CNV) were found in the cases without endometrial hyperplasia. Such changes 
occur with varying frequency in the genome of healthy female population. Signiﬁcant genome imbalance was identi-
ﬁed in the twenty-six (26) (100%) patients with diagnosed hyperplasia and in eleven (11) subjects (84.6%) with 
diagnosed endometrial cancer. Other, not yet reported, changes localized in characteristic regions of the genome 
were also found.
 Key words: endometrial hyperplasia / endometrial carcinoma / aCGH /
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Tabela I. Najczęstsze aberracje chromosomowe wykryte techniką aCGH w prezentowanym eksperymencie.
Rozrost endometrium
Rak endometrium
bez cech atypii atypowy
R
egiony chrom
osom
ow
e
dup 14q32.33 del 15q11.2 dup/del 20q13.33
dup 5q13.2 dup/del 8p11.23 dup/del 19p13.3
dup 6q14.1 dup 12p13.31 dup 16p13.3
dup 1p34.1 del 6p21.32 dup13q14.2
dup/del 6q25.2 dup 11q13.2 dup11p15.5
dup/del 8p23.1 del 10q26.3
dup16q23.1 dup7p22.3
dup/del1p36.32
dup 8q24.3
dup 17q25.3
dup 5p15.33
Dup/del 8p12
Dup/del 17q12
dup 19q13.42
 
Rycina 1. Zależność między poziomem niezrównoważenia genomu, a nasileniem 
zmian architektoniki tkanki endometrium i poziomem atypii komórkowej w pięciu 
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Tabela II. Zestawienie wyników analizy niezrównoważeń genomu w rozrostach i raku endometrium uzyskanych przez różnych autorów.
Chromosom
Autor
Sonoda i 
wsp. 1997
Kiechle i 
wsp. 2000
Baloglu i 
wsp. 2001
Micci i 
wsp. 2004
Muslumanoglu i 
wsp. 2005
Levan i 
wsp. 2006 Nasze wyniki
1 +q -p; +q +q; +p +q; +p -p, +q +q +/- p36.32
2 +p +q +p
3 +q +q
4 +q -q +q -q
5 +p +p -q +q13.2
6 +p; +q; -q +q14.1
7 +p; +q + p22.3
8 +q +q + /- 8 +q; +p +q +q +/p11.23+/-p23.1
9 -p; -q
10 +p; +q +q; +p +q; +p -q +q, +p -q26.3
11 + p15.5
12 +q + p13.31
13 +q + q14.2
14 +q32.33+/- q11.1
15 -q11.2
16 -p +p +p13.3
17 -p; -q; +q -q
18 +q -q
19 -p; -q +p; +q +/- p13.3
20 -q +q; +p -q +/- q13.33
X -p; -q
Y
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Rycina 2. Model akumulacji zmian genetycznych występujących w transformacji nowotworowej endometrium.
